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DiePrävalenzbeträgt1 zu 500bis 1 zu 1000,je nach
Population.Durchdie autosomal-dominanteV rerbung
bedingtsind Familien in jeder Generationbetroffen.
Nicht seltenbefälltdie ErkrankungGroßeltern,Eltern
























Tabellerechtsoben sind die renalenManifestationen
der Erkrankungtabellarischaufgeführt.Klinisch ma-











verläuft dann aber rasch progredient.
Nicht seltenwird ein Patientinnerhalb Dr.AndreasL.
wenigerJahre dialysepflichtig,obwohlSerra, Zürich
dasAusgangs-Kreatininoch in einem











































mindestens4 Zystenin jeder Niere
ÄPUrologie1_200819
SCHWERPUNKT: BLASE UND NIERE




















Patientenin derFrüh-bis mittlerenPhasedieein- bis
zweimaligejährlicheKontrollederNierenparameter,des
UrinstatusowiedesBlutdrucks.



















































Bei der ADPKD unterscheidetman zwei Formen,welche
durchMutationenimGenPKD1undPKD2 verursachtsind.





manifestiertsich zwischendem30. und 50. Lebensjahrmit
einerdurchgroßeZystenbedingtenmassivenVergrößerung
derNierenundeinerprogredientenNiereninsuffizienz.
Wesentlichlangsamerist der Krankheitsverlaufbei der sel-
teneren PKD2-Form. Oft erreichenletzterePatientendas














(ARPKD)wird in der LiteraturmiteinerHäufigkeitvon 1 zu
20 000angegeben.SiewirddurchMutationenimPKHD1Gen
verursacht,das fürdasziliäreProteinFibrocystincodiert.Die
Erkrankungmanifestiertsich meistbereitsin der neonatalen





Phase, so werdensie meist im Kindes- oder Jugendalter ~
dialysepflichtig. ~




für ADPKD, welcher an
einer massiven Hirnblutung




Die Abbildung oben zeigt
das kraniozerebrale CT,
die Abbildung unten das






















Niereninsuffizienz in den ers-
ten zwei Lebensdekaden.
Sie stellt ein heterogenes
Bild von Nierenerkrankungen
dar. Bisher wurden Verände-
rungen in 6 oder 7 Genen als
Ursache identifiziert.
Die exprimierten Proteine
aller dieser Gene stehen in
Verbindung zur Funktion des
Ziliums. Die Zysten sind klein
und führen im Gegensatz zur
ADPKD nicht zu einer Ver-
größerung der Nieren. Extra-
renale Formen (Hirn, Augen,
Leber) sind häufig. Typischer-







um. Eine Leberinsuffizienzist die Ausnahme.Zysten
könnenauchimPankreasundin derMilz auftreten.
HirnbasisaneurysmentretenbeiADPKD-Patienteneben-
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für Nephrologie, Universitätsspital,Rämistr. 100, 8091 Zürich,
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Krankheit I verändertesGen I Genlokus I. Genprodukt
Autosomal-dominanteFormen
I




























ADPKD PKD1 16p13.3 Polycystin-1 54
PKD2 4q21 Polycystin-2 74
MCKD MCKD1 1q21 ? 62
MCKD2 16p12 Uromodulin 32
6p21 Fibrocystin
2q12-13 Nephrocystin-1
9q22-31 Inversin
3q22 Nephrocystin-3
1p36 Nephrocystin-4
? Nephrocystin-5
? Nephrocystin-6
? Jouberin
